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TRIBUNE 


Maladies orphelines, maladies rares, 
I’heure de la mobilisation 

Ces maladies sont rares, mais leur nombre est considerable 
(5 OOO a 8 OOO), ce qui au bout du compte concerne beaucoup 
de patients. Le plan national de prise en charge de ces malades 
adopte par la France est, a ce jour, unique en Europe. 


Jean-Frangois Cordier* 


L ors des Etats generaux de la sante, 
au printemps 1999, les patients et 
parents d’enfants atteints de mala- 
dies rares avaient exprime clairement 
ce qui, a leurs yeux, faisait d’eux des 
« orphelins » du systeme de sante: 
cruel deficit d’information aussi bien 
pour le grand public que pour le corps 
medical, formation insuffisante du 
corps medical et paramedical sur ces 
maladies, sentiment d’une profonde 
solitude, inegalite economique et geo- 
graphique inacceptable dans Faeces 
aux soins, demarche diagnostique sou- 
vent archai'que, absence de coordina- 
tion entre generalistes et specialistes, 
solidarite autour des malades plus 
theorique qu’effective, prise en compte 
insuffisante du role des associations 
de patients et, enfin, situation d’ex- 
clusion sociale, culturelle, et econo- 
mique des personnes atteintes. 

RARES OU NEGLIGEES 

Les maladies orphelines sont celles que 
decrivent les termes ci-dessus. Dans 


les pays developpes, ce sont pour la 
plupart des maladies rares, cette 
rarete etant definie precisement au 
niveau europeen par une prevalence 
inferieure a 1/2 000 personnes. Au 
contraire, dans les pays pauvres, les 
maladies orphelines (encore dites 
negligees) sont des maladies ffe- 
quentes, mais qui touchent des popu- 
lations demunies, ne representant pour 
la recherche des firmes pharmaceu- 
tiques aucun espoir de retour sur 
investissement pour ces affections tou- 
chant des populations non solvables. 
La trypasonomiase africaine ou la 
maladie de Chagas sont des exem- 
ples de maladies negligees. 

UN PLAN NATIONAL 

La parole donnee aux malades lors des 
Ltats generaux de la sante a permis 
une prise de conscience des maladies 
rares, dont le nombre est tres eleve, 
entre 5 000 et 8 000, ce qui finalement 
concerne plusieurs centaines de 
milliers de personnes. 

Le defi de transformer les maladies 
orphelines en maladies « seulement » 
rares a abouti au lancement, a l’au- 


tomne 2004, du « Plan national mala- 
dies rares », qui constitue une action 
concrete et d’envergure en faveur des 
patients. 

Informer 

L’information pour les professionnels 
de sante et le grand public est l’un des 
principaux objectifs du Plan. Pour les 
mededns, elle debute par l’inscription 
du theme des maladies orphelines dans 
le programme des objectifs pedago- 
giques terminaux du 2 e cycle des etu- 
des medicales (et programme del’exa- 
men national clas sant) 1 premiere etape 
d’une « pedagogie du doute » pour sen- 
sib iliser les medecins a evoquer la pos- 
sibility d’une maladie rare devant des 
manifestations cliniques inhabituelles 
ou plus banales. L’information des pro- 
fessionnels de sante et des patients 
passe egalement par le developpement 
de la base de donnees Orphanet 
(http://www.orpha.net) qui apporte 
des informations sur un tres grand 
nombre de maladies, avec Fobjectif de 
constituer une encyclopedic complete 
des maladies rares. Orphanet consti- 
tue le portail « maladies rares » le plus 


* Service de pneumologie, centre de reference des maladies orphelines pulmonaires, hopital Louis Pradel, 69677 Lyon (Bron) Cedex. 
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MALADIES ORPHELINES, MALADIES RARES 



structure au niveau europeen. Pour 
le grand public comme pour les pro- 
fessionnels, des articles de synthese 
sont ecrits par des professionnels spe- 
cialistes, revus par des experts. Le das- 
sement et l’indexation des maladies, la 
veille sdentifique par Orphanet, ont 
deja abouti a la production de cen- 
taines de documents qui constituent 
un outil precieux dans le dispositif 
d’information.* 

Creer des centres de reference 

nationaux 

Un autre element essentiel du « Plan 
maladies rares » a ete la labellisation 
de centres de reference nationaux. Ces 
centres ont pour mission de faciliter le 
diagnostic des maladies rares, et de 
definir une strategic de prise en charge 
therapeutique, mais aussi psycholo- 
gique et d’accompagnement social. II 
leur incombe de definir et diffuser des 
protocoles de prise en charge, et des 
recommandations pour la pratique cli- 
nique. Us ont aussi pour vocation de 
coordonner les travaux de recherche 
et de participer a la surveillance epi- 
demiologique. Leur role dans les 
actions de formation et d’information 
pour les professionnels de sante, les 
malades et leur famille, est essentiel, 
de meme que l’animation et la coor- 
dination de reseaux de correspondants 
sanitaires et sodaux. Enfin, ils sont des 
interlocuteurs privilegies pour les tutel- 
les et les associations de malades. 

Ce role de reference passe egale- 
ment par une activite de prise en 
charge directe des patients pour des 
interventions diagnostiques et (ou) 
therapeutiques specifiques sans 
laquelle les centres ne seraient que des 
structures theoriques de coordination. 
Pour autant, ils n’ont pas vocation a 
prendre en charge directement tous 
les patients atteints de maladies rares, 
d’autant plus que la frequence des 
maladies rares est tres heterogene : cer- 
taines touchent en effet plusieurs 


* Un partenariat entre Orphanet et La Revue duPra- 
ticien prevoit que certains articles de La Revue du 
Praticien consacres aux maladies rares soient ensuite 
accessibles sur le site Internet d’Orphanet. 


milliers de patients, alors que d’autres 
n’en concement que quelques centai- 
nes, dizaines, voire quelques cas seu- 
lement. II est done necessaire de dispo- 
ser sur le territoire national, au niveau 
regional ou interregional, de centres 
de prise en charge competents tra- 
vaillant en lien avec les centres de refe- 
rence pour constituer des poles per- 
mettant un acces au diagnostic et aux 
soins egal pour tous les patients. Bien 
entendu, la collaboration entre le cen- 
tre de reference et ces centres regio- 
naux ou interregionaux doit etre bi- 
directionnelle : au centre de reference 
appartient plus particulierement l’ini- 
tiative des recommandations de pra- 
tique clinique et d’information, de 
coordination de la recherche, de lien 
avec les structures internationales 
dans le domaine des maladies rares. 
A l’echelon regional ou interregional, 
les equipes competentes participent 
aux protocoles de recherche (thera- 
peutique notamment) et apportent 
leur contribution a toutes les actions 
des centres de reference. 

A ce jour, une soixantaine de cen- 
tres de reference ont ete labellises 
(v. liste sur http://www.orpha.net), et 
d’autres encore le seront a la fin de 
l’annee 2006. Parmi les autres mesu- 
res mises en oeuvre figure l’inscription 
des maladies rares comme theme prio- 
ritaire dans le cadre du Programme 
hospitalier de recherche clinique, la 
surveillance epidemiologique des 
maladies rares avec l’Institut de veille 
sanitaire, le lancement d’appels a pro- 
jet aupres des laboratoires hospitaliers 
de biologie moleculaire pour la reali- 
sation de tests diagnostiques com- 
plexes de certaines maladies rares. 

Innover sur le plan therapeutique 
Dans le domaine de la recherche the- 
rapeutique, la demarche en faveur des 
medicaments orphelins a permis la 
decouverte et (ou) la mise a disposi- 
tion de medicaments specifiques des 
maladies rares. Des incitations et une 
exdusivite de marche permettent aux 
entreprises pharmaceutiques de s’in- 
vestir dans la recherche sur des medi- 


caments qui peuvent etre utiles a des 
groupes restreints de malades atteints 
de maladies rares. 24 

Favoriser le role des associations 

de patients 

Dans le dispositif d’amelioration de 
l’information et de la prise en charge 
des maladies rares, les associations de 
patients ont un role irremplayalile, en 
particulier pour contribuer a la tra- 
duction de l’information sdentifique 
en langage accessible, informer les 
patients sur les structures medicales 
specialisees, informer sur la recher- 
che et les essais therapeutiques et, plus 
encore, apporter au quotidien un sou- 
tien psychologique aux malades 
(Alliance maladies rares : www.alliance- 
maladies-rares.org) . 

La structuration de la prise en 
charge des patients atteints de maladie 
rare mise en place en France est a ce 
jour unique en Europe. Des initiati- 
ves europeennes, notamment pour 
definir des centres de reference euro- 
peens, sont en cours. Si le chemin est 
encore long pour atteindre l’egalite 
dans l’acces au diagnostic et aux soins 
pour les milliers de maladies rares, ref- 
fort des medecins, des malades, et des 
pouvoirs publics est en marche : le but 
sera atteint lorsque la rarete d’une 
maladie ne sera plus un facteur sup- 
plementaire de handicap. ■ 
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